
• Alglucosidase alfa stellt beim infantilen Morbus
Pompe derzeit die einzige Therapieoption dar. Das
Präparat verlängert das Überleben und verbessert
die Entwicklung.

• Beim späten Morbus Pompe (sowohl juvenile als
auch adulte Form) ist eine Wirksamkeit bisher nicht
nachgewiesen. Außerhalb kontrollierter klinischer
Studien ist der Einsatz des Präparates abzulehnen
bzw. nur als ultima ratio bei schwersten Verläufen
zu akzeptieren.

Der Morbus Pompe, oder auch Saure Maltase-Mangel
genannt, ist eine sehr seltene (1:40.000-100.000)
autosomal-rezessiv vererbte Stoffwechselerkrankung
und als Glykogenose Typ II klassifiziert. Hierbei fehlt
die Aktivität der a-1,4-Glucosidase, die in Muskel-
zellen Glykogen abbaut, vollständig oder ist zumindest
deutlich vermindert. Es werden die infantile Form und
die späte Form unterschieden.

Infantile Form des Morbus Pompe
Diese Form des M. Pompe tritt bereits im frühen
Säuglingsalter auf. In Folge der Herzmuskelbeteiligung
verläuft die Erkrankung regelmäßig im ersten Lebens-
jahr tödlich1-3. 
Bisher existieren keine erfolgreichen Therapieformen4.
Ernährungstherapie war nicht erfolgreich5-7,
Knochenmarkstransplantation im Tiermodell nutzlos8,
Gentherapie und therapeutische Strategien mit
Chaperonen sind im frühen experimentellen
Stadium9;10.

Sämtliche Studien zu Alglucosidase alfa zur Therapie
des M. Pompe wurden offen und mit historischer
Kontrolle durchgeführt. Von den beiden Zulassungs-
studien ist nur eine publiziert11: Von 18 Säuglingen
unter 6 Monaten überlebten alle die 52-wöchige
Therapiephase (gegenüber von nur einem von 42
in der historischen Kontrollgruppe), 10 brauchten
keine Beatmung. Das weitere Follow-Up ist 
angesichts der kleinen Patientenzahl unverständ-
licherweise unvollständig dokumentiert; 72% der
Kinder machten motorische Fortschritte, 53% zeigten
eine altersgemäße mentale Entwicklung. 
Die zweite Studie wurde an 21 Kindern (Alter 6 bis 42
Monate) durchgeführt. Nach 52 Wochen Behandlung
lebten 73% (gegenüber 37% in der historischen
Kontrolle), von den initial nicht beatmungspflichtigen
Patienten wurden 50% beatmungspflichtig. 
Insgesamt machten 40% der Patienten motorische
Fortschritte. Der Nutzen scheint entscheidend von
einer frühzeitigen Therapie abzuhängen.
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Alglucosidase Alfa
Wirkstoff / Handelspräparat Zugelassene Indikation 

Fazit

Alglucosidase Alfa  /  Myozyme® 50 mg Enzymersatztherapie bei Patienten mit gesichertem 
Morbus Pompe.

Klinische Daten/therapeutischer Nutzen



Wirkungsweise

Alglucosidase alfa ersetzt das beim Morbus Pompe 
fehlende oder weniger aktive körpereigene Enzym 
a-1,4-Glucosidase. Das rekombinante Protein 
wird gentechnisch mittels CHO-Zellen hergestellt.
Das Medikament wird alle 14 Tage mit einer Dosis von
20 mg/kg KG langsam intravenös infundiert16.

Kontraindikationen

Anaphylaktische Reaktion gegen Alglucosidase alfa.

Nebenwirkungen/Sicherheitsprofil

Infusionsreaktionen sind mit 39% häufig, führen 
jedoch in Studien nicht zum Therapieabbruch.  
Die Mehrzahl der Patienten entwickelte Antikörper
gegen Alglucosidase alfa, deren klinische Bedeutung
derzeit noch unklar ist16.

Wechselwirkungen

Es sind keine Wechselwirkungen bekannt. Wechsel-
wirkungen über CYP450 sind unwahrscheinlich.

Späte Form des Morbus Pompe
Die späte Verlaufsform wird nach Krankheitsbeginn 
in eine juvenile und eine adulte Form unterschieden. 
Die Diagnose wird meist in der dritten Lebensdekade
gestellt und klinisch durch Schwäche der rumpfnahen
Muskulatur und der Atemmuskulatur manifest. Das
Spektrum der Beeinträchtigung ist weit und reicht von
geringen Beschwerden bis zur Immobilität und
Beatmungspflichtigkeit3;4. 
Die klinische Differentialdiagnose ist schwierig, da 
sich die Symptomatik auch bei Krankheitsbildern wie
Polymyositis, verschiedenen Muskeldystrophien und
andere Glykogenspeicherkrankheiten finden. Die 
definitive Diagnose wird durch eine Muskelbiopsie

mit Nachweis des Mangels an lysosomaler a-1,4-
Glucosidase gestellt. Der Nutzen bei der Spätform 
ist laut EMEA und FDA nicht nachgewiesen. Warum
trotz dieses explizit ausgedrückten fehlenden
Nutzennachweises die Substanz für alle Formen als
ophan drug zugelassen wurde12;13 ist nicht nachvoll-
ziehbar. Die Evidenz aus den Zulassungsunterlagen
und veröffentliche Studien14 bezieht sich auf weniger
als 10 Fälle mit uneinheitlichem Ansprechen auf die
Therapie. Laufende Studien werden 2007 enden,
jedoch lässt die vor kurzem mitgeteilte, nicht im
Voraus geplante Verlängerung einer Studie15 schon
jetzt Zweifel an der Wirksamkeit zu.
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